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粒層形成不全を生じ、特に正中部前葉では欠損に至る。また OpitzG/BBB 症候群の原因遺伝子 Mid1 の発現が
Racによって制御されることを世界で初めて報告した。 
 
Opitz 症候群は小脳虫部奇形、脳梁欠損、眼間解離、喉頭気管食道奇形、尿道下裂といった全身の正中部に奇形
を来す症候群であるが、同一家系であっても症状が異なることがあり、その全貌は未だ解明されていない。一方
で、Racの下流標的については、現在までにいくつかの分子が明らかにされているが、実際の臨床病態に関与す
る報告は殆どない。小脳顆粒細胞におけるRac1KOマウスが小脳虫部奇形を呈し、また終脳特異的Rac1 KOマ
ウスにおいても脳梁の形成不全が報告されており、これらはOpitz症候群の症状と一致する。Rac分子種が本症
候群の発症に関与する可能性が十分に考えられ、本研究はOpitz症候群の発症機序解明に貢献しうると期待され
る。 
